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Background: Cardiac problems are common and are a major cause of death in both Duchenne muscular dystrophy 
(DMD) and Becker muscular dystrophy (BMD). Early diagnosis and proper management are very important for 
prolonging life expectancy, improving mobility and the quality of life in dystrophinopathic patients. The object of 
this study was to assess the cardiac dysfunction in dystrophinopathic patients.
Methods: We reviewed the clinical and laboratory findings of 53 male patients with DMD/BMD. The diagnosis 
was based on clinical criteria suggested by the European neuromuscular center, dystrophin gene analysis and 
immunohistochemistry of dystrophinopathic patients. We investigated 12-lead electrocardiography (EKG) findings, 
cardiac echocardiography findings and exon deletion analysis of dystrophin by multiplex polymerase chain reaction.
Results: The mean age of 53 patients was 20.98±7.85 years old. On EKG findings of DMD/BMD patients, 50 patients 
(94.3%) revealed abnormal findings (DMD 36 [94.7%]/BMD 14 [93.3%]). Of the forty nine patients investigated by 
cardiac echocardiography, 25 patients (51.1%) showed abnormal echocardiographic findings (DMD 18 [51.4%]/BMD 
7 [50.0%]), 18 patients (36.7%) had dilated cardiomyopathy, and 7 (14.3%) patients had cardiac symptoms (DMD 
4 [11.4%] /BMD 3 [21.4%] numbers). There was no difference in the neurological disability score between normal 
echocardiographic finding patients and abnormal patients. On DNA analysis by multiplex PCR, the proximal exon 
deletion of dystrophin genes (exon 1-30) has a significant association with cardiac involvement compared to those 
of distal exon deletion (exon 31-60) (p=0.034).
Conclusions: Because DMD/BMD patients mostly have affected cardiac dysfunctions without clinical symptoms, 
early diagnosis and appropriate management of asymptomatic cardiac dysfunctions is very important.
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서  론
듀시엔 근이영양증(Duchenne muscular dystrophy: DMD)
과 베커 근이영양증(Becker muscular dystrophy: BMD)은 성
염색체로 유전되며, 디스트로핀 유전자의 변이로 인해 발생하
는 근육 질환이다. DMD/BMD의 말기에는 대부분의 환자에서 
확장형 심근병증과 심부전이 발병하며1 DMD 환자는 20세에 
이르면 거의 모든 환자에서 심장 이상이 동반되고 BMD 환자도 
전체의 70% 가량에서 심장 이상의 소견이 관찰된다고 알려져 
있다.2 질환의 말기에 이르면 심장근육조직이 결체조직이나 지
방조직으로 대체되어 부정맥, 판막 이상, 심장근육벽 이상이 생
기고 이로 인해 사망하게 된다.3-5 그러나 대다수의 DMD/BMD 
환자들은 근력이 약해져 있어 활동량이 적기 때문에, 심장에 대
한 부하가 상대적으로 적어 심장 이상에 의한 증상을 잘 호소
하지 않으며 이런 이유로 조기에 적절한 진단과 치료를 받지 못
하는 경우가 많다.3,5 따라서 심부전의 증상이 있는 DMD/BMD 
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환자뿐만 아니라 증상을 호소하지 않는 환자에 대해서도 주기
적으로 심장 상태를 평가할 필요성이 있다. 이에 저자들은 DMD/ 
BMD 환자의 심전도 검사와 심장 초음파 검사 결과를 분석하여 
심장 기능의 이상 여부를 확인하고자 하였다.
방  법
1. 대상
2002년 1월부터 2004년 12월까지 본 병원에 입원한 환자 중
에서 ENMC (European neuromuscular center)6에서 제시한 
DMD/BMD의 임상 기준을 만족하면서 근육 생검을 통해 면역
조직형광염색으로 확진되었거나 DNA 분석결과를 바탕으로 
DMD/BMD로 진단된 53명의 환자를 대상으로 하였다. 환자 및 
보호자에게 근육 생검 및 유전자 검사에 대한 동의를 얻었다.
2. 방법
대상 환자가 심전도 또는 심장 초음파를 시행 받았을 당시의 
나이, DMD/BMD와 관련된 신경학적 첫 증상(근력 저하, 보행
장애, 발달지체 등) 발생 시의 나이, 첫 증상이 나타난 시점으로
부터 심전도 및 심장 초음파를 시행받은 때까지의 기간(이환 기
간), 심전도 소견, 심장 초음파 소견을 조사하였다. 또한 근력 
저하의 정도와 심근병증과의 관계를 알아보기 위해 심전도 및 
심장 초음파를 시행받았을 당시의 말초신경근육질환척도검사
(neurological disability score: NDS)7 중 근력 부분을 조사하
였다. 환자의 NDS는 근력의 정도에 따라 0=정상; 1=경미한 위
약; 2=중등도의 위약; 3=심한 위약(중력을 겨우 이기고 관절운
동 가능); 3.25=중력을 이기고 부분적인 운동만 가능; 3.5=중
력을 이기고 운동하지는 못하나 수평면에서는 운동이 가능; 
3.75=근육의 수축만 가능할 뿐 움직이지 못함; 4=근육 수축이 
보이지 않음으로 정하였다. 호흡 곤란을 호소한 환자 중에서 앉
아 있거나 서 있을 때보다 누워 있을 때 호흡 곤란이 심해 도저
히 밤에 누워서 잠을 자기 힘들 정도의 호흡 곤란을 보였던 환
자와 평소 낮 시간과 활동시간에는 호흡 곤란이 심하지 않으나 
수면 중에 갑자기 잠에서 깰 정도의 갑작스런 기침과 호흡 곤란
의 증상을 보인 환자 중에서 흉부 엑스선상에서 심장비대가 
관찰되거나 심장 초음파상에서 확장형 심근병증, 심박출계수 
이상 등의 심부전의 증거가 있는 환자를 심부전의 증상이 있는 
경우로 분류하였다. 53명의 모든 환자에서 12전극 심전도 검사
(MAC VU (Marquette electronics, USA))를 시행하였고 동일
한 심장내과 또는 심장 소아과 전문의가 판독하였다. 심장 초음
파 검사는 SONOS 5,500 (Philips, Netherlands)을 이용하
였으며 동일한 심장내과 또는 심장소아과 전문의가 시행하여 
판독하였다. 심전도 및 심장 초음파 검사상 정상인에서도 나타
날 수 있는 비특이적인 소견들은 정상으로 분류하였으며, 심장 
초음파 소견상 심박출계수가 59% 미만인 경우를 이상 심박출 
상태로 판정하였다.8,9
또한 53명의 말초혈액을 이용하여 디스트로핀 유전자 분석을 
하였다. 환자의 말초혈액에서 페놀추출방법을 사용하여 ge-
nomic DNA를 추출한 후 1990년 Chamberlain 등10이 개발한 
9종의 시발체(exon 4,8,12,17,19,44,45,48,51)와 1990년 
Beggs 등11이 개발한 10종(exon 3,6,13,43,47,49,50,52,60)
의 시발체를 합성하여 multiplex PCR법으로 결손 부위를 검사
하였다.12 DMD/BMD 유전자 결손의 위치를 proximal deletion 
(exon 1-30)과 distal deletion (exon 31-60)으로 나누어 결손
의 위치와 심근병증의 존재 여부를 비교하였다.
3. 통계분석
Mann-Whitney U-test와 Kruskal-Wallis test, indepen-
dent T-test 그리고 Chi-square test를 통하여 DMD 환자와 
BMD 환자를 서로 비교하였으며 통계분석은 SPSS 12.0 for 
windows를 사용하였고 p value가 0.05 미만일 경우를 통계적
으로 유의한 것으로 정하였다.
결  과 
1. 대상 환자의 임상적 특성
대상 환자의 수는 53명으로 평균 나이는 20.98±7.85세였
으며 신경학적 증상이 처음 나타났을 때의 나이는 5.69±3.96
세였으며 신경학적 증상이 처음 나타난 시점으로부터 심전도 
및 심장 초음파를 시행받은 때까지의 기간은 15.07±6.70년
이었다. DMD 환자는 38명으로 평균 나이는 18.08±6.01세
였고 BMD 환자는 15명으로 평균 나이는 28.33±7.26세로 
DMD 환자의 나이가 적었다(p value <0.001). 처음 신경학적 
증상이 나타난 나이는 DMD 환자는 4.13±1.72세, BMD 환자는 
9.67±5.20세로 DMD 환자에서 첫 증상이 빨리 나타났으며
(p value <0.001) 질병의 이환 기간은 DMD 환자는 14.31±
5.14년, BMD 환자는 16.55±9.01년으로 BMD 환자가 더 오래
되었다(p=0.045)(Table 1). 
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Table 1. Demographic data of DMD and BMD patients
DMD (n=38) BMD (n=15) Total (n=53) P value
Age 18.08±6.01 28.33±7.26 20.98±7.85 <0.001
Age of onset 4.13±1.72 9.67±5.20 5.69±3.96 <0.001
Disease duration 14.31±5.14 16.55±9.01 15.07±6.70 0.045
DMD; Duchenne muscular dystrophy, BMD; Becker muscular dystrophy.
Table 2. Electrocardiography Findings of DMD and BMD patients
DMD (n=38) BMD (n=15) Total (n=53)
Normal sinus rhythm  7 (18.4%) 5 (33.3%) 12 (22.6%)
Sinus tachycardia 28 (73.7%) 9 (60.0%) 37 (69.8%)
Short PR interval  1 (2.6%) 0 (0.0%)  1 (1.9%)
Atrial fibrillation  0 (0.0%) 1 (6.7%)  1 (1.9%)
Atrial premature beat  2 (5.3%) 0 (0.0%)  2 (3.8%)
Left ventricular hypertrophy  6 (15.8%) 0 (0.0%)  6 (11.3%)
ST, T wave abnormality  4 (10.5%) 1 (6.7%)  5 (9.4%)
Right ventricular hypertrophy  1 (2.6%) 5 (33.3%)  6 (11.3%)
Lateral wall ischemia  5 (13.2%) 4 (26.7%)  9 (17.0%)
Inferior wall ischemia  5 (13.2%) 2 (13.3%)  7 (13.2%)
Left atrial enlargement  1 (2.6%) 0 (0.0%)  1 (1.9%)
DMD; Duchenne muscular dystrophy, BMD; Becker muscular dystrophy.
2. DMD 환자와 BMD 환자의 심전도 소견과 심장 초음파 
소견
전체 53명의 환자 중 50명(94.3%)이 심전도상에서 이상 
소견을 보였다. 전체 환자의 이상 소견은 동빈맥(sinus tachy-
cardia), 측벽 허혈(lateral ischemia), 후하벽 허혈(posterior- 
inferior wall ischemia)순으로 흔하였다. DMD 환자는 38명 
중 36명(94.7%)이, BMD 환자는 15명 중 14명(93.3%)이 이상 
소견을 보였다. 이상 소견의 빈도는 DMD 환자에서는 동빈맥
(sinus tachycardia), 후하벽 허혈(posterior-inferior wall 
ischemia), 좌심실비대 순이었으며, BMD 환자에서는 동빈맥, 
우심실비대, 측벽 허혈의 순이었다(Table 2). 
전체 환자 53명 중 49명이 심장 초음파를 시행받았으며 이 
환자들 중 25명(51.1%)에서 확장형 심근병증, 심박출계수 이상, 
좌심실벽 운동 이상 등의 소견이 관찰되었다. 전체 환자 53명 
중 심부전의 증상이 있었던 환자는 8명(15.0%)이었는데 이 중 
심장 초음파를 시행받은 7명(14.3%) 모두가 확장형 심근병증 
소견을 보였다. 38명의 DMD 환자 중 35명이 심장 초음파를 
시행받았으며 이 중 18명(51.4%)이 이상 소견을 보였다. 심장 
초음파를 시행받은 DMD 환자 중 심부전의 증상이 있었던 4명 
모두 확장형 심근병증 소견을 보였으며 심부전의 증상이 없
었던 31명 환자 중 14명(40.0%)이 심장 초음파상 이상 소견을 
보였으며 9명(25.7%)은 확장형 심근병증 소견을 보였다. 15명
의 BMD 환자 중 14명이 심장 초음파를 시행받았으며 이중 7명
(50%)에서 이상 소견이 관찰되었다. BMD 환자 중 심부전의 증
상을 보인 3명 모두 확장형 심근병증 소견을 보였으며 심부전의 
증상이 없는 11명의 환자 중 4명(28.5%)에서 심장 초음파상 이
상 소견을 보였으며 2명(14.2%)은 확장형 심근병증 소견을 보
였다. 심장 초음파상의 이상 소견은 DMD 환자의 경우는 확장
형 심근병증, 심박출계수 이상, 좌심실벽 운동 이상 등이 주로 
관찰되었고 BMD 환자의 경우는 심박출계수 이상, 확장성 심근
병증 등이 주로 관찰되었다(Table 3).
심전도와 심장 초음파를 모두 시행한 전체 DMD/BMD 환자 
49명의 환자 중 심전도상 이상 소견을 보인 환자는 47명이었는
데 그 중 심장 초음파상에서도 이상 소견을 보인 환자는 23명
(48.9%)이었고 35명의 DMD 환자 중 심전도상 비정상 소견을 
보인 33명 중 16명(48.4%)만이 심장 초음파에서도 비정상 소견
을 보였으며 14명의 BMD 환자 중 심전도상 비정상 소견을 보인 
13명중 7명(53.8%)이 심장 초음파상 비정상 소견을 보였다. 
 
3. 비정상 심장 초음파 소견을 보인 환자와 정상 심장 
초음파 소견을 보인 환자의 비교
전체 환자 및 DMD, BMD 각각의 환자에서 심장 초음파 소견
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Table 3. Echocardiography Findings of DMD and BMD patients



















Normal 0 (0.0) 17 (48.5) 17 (48.5) 0 (0.0) 7 (50.0) 7 (50.0) 0 (0.0) 24 (48.9) 24 (48.9)
DCMP 4 (11.4)  9 (25.7) 13 (37.1) 3 (21.4) 2 (14.3) 5 (35.7) 7 (14.3) 11 (22.4) 18 (36.7)
LVH 1 (2.9)  1 (2.9)  2 (5.8) 0 (0.0) 0 (0.0) 0 (0.0) 1 (2.0)  1 (2.0) 2 (4.1)
RVH 0 (0.0)  0 (0.0)  0 (0.0) 0 (0.0) 1 (7.1) 1 (7.1) 0 (0.0)  1 (2.0) 1 (2.0)
EFA 4 (11.4)  9 (25.7) 13 (37.1) 3 (21.4) 1 (7.1) 4 (28.4) 7 (14.3) 10 (20.4) 17 (34.7)
LVWMA 5 (14.2)  6 (17.1) 11 (31.4) 1 (7.1) 4 (28.4) 5 (35.7) 6 (12.2) 10 (20.4) 16 (32.7)
MVR 0 (0.0)  1 (2.9)  1 (2.9) 0 (0.0) 0 (0.0) 0 (0.0) 0 (0.0)  1 (2.0) 1 (2.0)
Values are numbers (%), Sym; symptomatic patients with cardiac origin, Asym; asymptomatic patients with cardiac origin, DCMP; dilated 
cardiomyopathy, LVH; Left ventricular hypertrophy, RVH; Right ventricular hypertrophy, EFA; ejection fraction abnormality, LVWMA; Left 
ventricle wall motion abnormality, MVR; mitral valve prolapse.
Table 4. Comparison of Echocardiography findings in Total, DMD and BMD patients
Total Patients  Abnormal Echo Findings (n=25) Normal Echo Findings (n=24) P value
Age 23.64±6.84 18.37±7.62 0.014
Age of onset  5.72±2.74  5.83±5.10 NS
Disease duration 17.92±4.60 12.50±7.12 0.003
NDS(muscular part) 85.56±9.06 82.41±6.87 NS
Age* 21.22±3.63 15.23±6.30 0.002
Age of onset*  3.47±1.62  4.88±1.49 0.011
Disease duration* 16.33±3.18 11.70±5.95 0.009
NDS(muscular part)* 88.16±7.70 81.52±7.56 0.015
Age† 29.85±9.35 26.00±4.61 NS
Age of onset†  7.85±4.05 11.57±6.21 NS
Disease duration† 22.00±5.38 14.42±9.67 NS
NDS(muscular part)† 78.85±9.37 84.57±4.57 NS
NS; not significant, DMD; Duchenne muscular dystrophy, BMD; Becker muscular dystrophy, NDS; neurological disability score; *DMD 
patients; †BMD patients.
상 심근병증, 심박출계수 이상, 좌심실벽 운동 이상 등의 소견
을 보인 환자와 정상 소견을 보인 환자 사이에 나이, 이환 기간, 
처음 증상이 발생한 시기, NDS중 근력 부분 항목을 비교하였
다. 전체 환자에서는 비정상 심장 초음파 소견을 보인 환자의 
연령이 더 고령이었고(p=0.014) 질병의 이환 기간도 더 오래된 
것으로 나타났으나(p=0.003), 증상 발생 연령과(p=0.923) 
NDS 중 근력 부분(p=0.179)은 비정상 심장 초음파 소견을 보
인 환자와 정상 소견을 보인 환자 사이에 차이가 없었다. DMD
환자는 비정상 심장 초음파 소견을 보인 환자가 정상소견을 
보인 환자에 비해 나이가 더 많았고(p=0.001) 이환 기간도 더 
오래되었으며(p=0.011) 처음 증상이 발생한 나이도 더 빨랐
으며(p=0.009) NDS 중 근력 부분도 더 높게 나타났다. BMD
환자는 비정상 심장 초음파 소견을 보인 환자와 정상 소견을 보
인 환자 사이에 나이(p=0.347), 이환 기간(p=0.210) 처음 증상
이 발생한 나이(p=0.096) 및 NDS 중 근력 부분 모두 차이가 없
었다(Table 4).
4. 유전자 결손 위치와 심근병증과의 관계
53명의 DMD/BMD 환자 중 유전자 결손이 있었던 환자는 
31명(58.4%)이었으며 이 중 8명(25.8%)에서 앞쪽(proximal)
유전자 결손이 관찰되었고 23명(74.2%)에서 뒤쪽(distal)유전
자 결손이 관찰되었다. 이 중에서 앞쪽 유전자 결손이 관찰된 
환자 중 심장 초음파를 시행하지 않았던 1명의 환자를 제외하고 
앞쪽 유전자 결손이 있는 환자와 뒤쪽 유전자 결손이 있는 환자
들을 비교하였다. 두 환자군 사이에 나이의 차이는 없었으나
(p=0.91) 뒤쪽 유전자 결손을 보인 환자에서 심장 초음파상 심
근병증을 보인 빈도는 27.2%, 앞쪽 유전자 결손을 보인 환자에
서 심장 초음파상 심근병증을 보인 빈도는 75.0%로 앞쪽 유전
자 결손을 보인 환자에서 통계적으로 유의하게 심근병증이 더 
듀시엔형 근이영양증과 베커 근이영양증 환자의 심장 기능 평가
J Korean Neurol Assoc Volume 25 No. 4, 2007 519
Table 5. Comparison between location of deletion and cardiomyopathy
Proximal deletion, n (%) Distal deletion, n (%) p value
Age 20.37±7.87 19.64±6.11 0.91
Age of onset  5.39±6.13  5.88±4.86  0.641
Disease duration 17.50±5.39 12.95±6.47  0.044
Cardiomyopathy 6 (75.0%) 6 (27.2%)  0.034
흔하였다(p=0.034). 또한 앞쪽 유전자 결손 환자가 뒤쪽 유
전자 결손 환자보다 이환 기간이 더 오래된 것으로 나타났다
(proximal: 17.50±5.39 vs distal: 12.95±6.47, p=0.044) 
(Table 5).
고  찰
DMD 환자의 거의 대부분(90%)이 심전도상 이상 소견을 보
이며 이상 소견 중 동빈맥이 가장 흔하다.13 또한 BMD 환자보다 
동빈맥의 빈도가 흔하다고 알려져 있다.13 본 연구에서는 DMD 
환자의 동빈맥의 빈도는 73.7%, BMD 환자의 동빈맥의 빈도는 
60.0%로 이전의 연구13와 맥락을 같이 하였다. 또한 BMD 환자
의 심전도 소견 중 II, III aVF 전극에서 Q wave가 나타나는 
측벽 허혈 소견이 DMD 환자보다 더 흔하게 나타나(26.7% vs 
13.2%) 이전의 연구 결과와 비슷한 결과를 보였다.14,15
본 연구에서는 DMD/BMD 환자의 절반 이상에서 심장 초음
파상 이상 소견을 보였으나 심부전의 증상이 없는 환자가 대부
분이었다. 더구나 심근병증이 있었던 13명의 DMD 환자 중 4명, 
심근병증이 있었던 5명의 BMD 환자 중 3명만이 심부전의 증상
을 보였으며 이러한 결과는 DMD/BMD 환자는 심부전의 임상 
증상이 없다 하더라도 심각한 수준의 심장 기능 이상이 존재
할 수 있음을 주지시켜준다. 심장 초음파 소견은 DMD/BMD 
환자의 경우 확장형 심근병증, 심근벽 운동 이상, 심박출계수
의 저하 등이 비교적 흔하였으며 이는 이전의 연구들과 유사
하였다.12,13,17 또한 비록 빈도 자체가 매우 낮았지만 BMD 환
자에서 DMD 환자에서는 나타나지 않은 우심실의 이상 소견이 
관찰되었으며 Palmucci 등18의 연구결과와 유사하였다. 이러한 
DMD 환자와 BMD 환자 간의 심전도, 심장 초음파상 이상 소견
의 차이는 DMD 환자와 BMD 환자가 심장의 심장 이상이 서로 
다른 병태 생리를 가지고 있을 것으로 추측하게 하며 추후 이에 
대한 연구가 필요하다.
앞서 언급하였던 바와 같이 DMD/BMD 환자는 심부전으로 
인한 임상 증상 없이도 심전도와 심장 초음파 검사에서 이상 소
견을 보일 수 있다. 더구나 심박출 계수가 중증도로 저하되었을 
때 비로소 부정맥이 임상적으로 의미가 있으므로 심전도만으로 
DMD 환자나 BMD 환자의 심장 기능을 평가하는 데는 한계가 
있다.13,19,20 본 연구의 경우에도 전체 환자 중 51.1%(DMD 환자 
중 51.6%, BMD 환자 중 46.2%)가 심전도상 이상 소견을 보였
으나 심장 초음파 상에서는 정상 소견을 보였다. DMD 환자 중 
가장 어린 환자는 3세로 심전도상 동빈맥(sinus tachycardia) 
소견을 보였지만 심장 초음파 검사상에서는 심박출 계수가 64%
였으며 그 외 특이 소견을 보이지 않았고 BMD 환자 중 가장 
어린 환자는 10세로 심전도상 우심실 비대 소견을 보였으나 
심장 초음파 검사상에서는 정상 소견을 보였다. 따라서 DMD/ 
BMD 환자는 심전도 검사가 비정상이라도 실제 심장에는 큰 
문제가 없을 가능성이 있으므로 심장에 대한 평가를 할 때는 
심전도뿐 만 아니라 심장 초음파 등의 보다 정밀한 검사가 반드
시 필요하다.
심장 초음파상 이상 소견을 보인 DMD 환자는 정상 소견을 
보인 환자에 비해 나이가 많고 처음 증상이 나타났을 때의 나이
도 이르고 이환 기간도 오래되었으며 NDS 중 근력 부분도 높게 
나타났다. 전향적 연구 및 더 많은 표본을 대상한 연구가 필요
하겠지만 DMD 환자의 경우는 나이가 많거나 이환 기간이 오래
되었거나 근력 저하가 심할 경우 심장의 이상이 있을 가능성이 
높다고 추측할 수 있다. 반면 BMD 환자는 나이, 처음 증상이 
나타났을 때의 나이, 이환 기간, NDS 중 근력 부분 모두가 정상 
초음파 소견 환자와 비정상초음파 환자 사이에 차이가 없었다. 
DMD/BMD 환자 전체를 대상으로 하였을 때는 비정상 심장 초
음파 소견을 보인 환자가 나이가 많고 이환 기간도 오래되었으
나 NDS중 근력 부분, 처음 증상이 나타났을 때의 나이는 정상 
심장 초음파 소견을 보인 환자와 차이가 없었다. 이런 결과는 
전체 근이영양증 환자에서는 심장 기능에 이상이 있는 근이영
양증 환자라 해도 심한 근력 저하가 항상 동반되지는 않음을 유
추할 수 있게 해 준다. 또한 BMD 환자는 운동 능력의 저하 및 
골격근의 근력 저하가 심근병증의 심각도와 항상 비례하는 것
은 아니라는 Quinlivan,21 Sakata22 그리고 Siciliano23 등의 
연구 결과들을 지지한다고 볼 수 있다. 결론적으로 근이영양증 
환자, 그 중에서도 BMD 환자는 근력 저하와는 관계 없이 심장
에 이상이 있을 수 있으므로 근력 저하의 정도에 관계 없이 주기
적으로 심장 검사를 시행하는 것이 바람직하다.
유전자 결손의 위치와 심근병증과의 관계에서는 proximal 
deletion을 보인 환자에서 심근병증이 더 흔하게 나타났고 
distal deletion을 보인 환자에서는 상대적으로 심근
병증이 드물게 나타났다. 이런 결과는 exon 12를 비
롯하여 앞쪽 exon deletion이 심근병증과 유의한 관계
가 있다고 보고한 Jefferies24의 연구와 유사하지만 
exon 48-49와 다른 exon 위치와 심근병증의 여부를 
비교한 Nigro25의 연구와는 차이를 보였다. 전체적으
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로 볼 때 유전자 결손의 위치와 관계 없이 임상적인 표현형이 
다양하게 나타날 수 있다는 이전의 연구 결과26-28와도 맥락을 
함께 한다. 이전의 연구와 차이를 보인 원인으로 우선 표본수가 
적어서거나 시발체에 탐지가 되지 않는 유전자 결손이 있었기 
때문일 수도 있고 질병의 이환 기간의 차이가 원인일 수도 있
다. 따라서 좀더 많은 환자수를 대상으로 한 연구와 가능한 한 
많은 시발체를 사용한 연구가 필요하며 작은 결손 또는 점 돌연
변이 등도 탐지해 낼 수 있도록 유전자 전체에 대한 분석을 해
볼 필요가 있다.
DMD/BMD 환자의 심장 기능에 대하여 분석한 결과 대부분
의 환자가 심장의 이상을 동반하고 있었으나 심장의 이상으로 
인한 증상들을 호소하는 환자는 오히려 드물었다. 이러한 결과
는 비록 병력상에서 DMD/BMD 환자들이 심장의 이상으로 인
한 증상이 없다고 하더라도 적극적인 검사와 그에 따른 적절한 
치료가 필수적임을 다시금 주지시켜 준다.
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